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Les recherches sur le MRKH

Pourquoi ?

B Comprendre les mécanismes du (non) développement
du TGF

Aide au diagnostic du MRKH

Apporter des reponses aux personnes affectees
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Les recherches sur le MRKH

Comment ?

Un protocole complet, agree et enregistre a la DGS
- Comité de Protection des Personnes, CNIL

- Infrastructure efficace

Un réseaul de recherches clinigues coherent
- Couverture nationale
- Centre de référence

Collaboration avec les associations

- Association MAIA
- Association MRKH

Colloque MRKH / GPA  Paris — 24 novembre 2007



e réeseau national PRAM
. (Programme de Recherches sur les Aplasies Mullériennes)

® Compétences cliniques (réseau)

® Recrutement de volontaires
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http://www.maia-asso.org/

Les recherches sur le MRKH (1)

MRKH / MURCS Atrésie vaginale isolée Syndrome WNT4

Vagin (1/3 - 1/5) sup. Absent Variable Absent Absent

Uterus Absent Présent Absent Absent

Gonades Ovaires Ovaires Ovaires masculinisés Testicules

Dévpt mammaire + normal

Pilosité pubienne Normale Normale Normale Peu développée

Hyperandrogénisme

Caryotype
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L.es recherches sur le MRKH (2)

Autre(s) cause(s) du syndrome ?

- Observation 1: aplasies; utero-vaginales iselees ou
associees a d'autres problemes: osseux, renaux, auditifs..
=> Alteinte precoce de plusieurs organes

=> ecanisme(s) commun(s) ?

- Obsernvation 2: dans certaines familles de femmes MRKH,
presence d anomalies (reins, squelette, autres...) sans MRKH
chez sujets feminins et /' ouf masculins.
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I €S recherches sur le MRKH (35)

Autre(s) cause(s) du syndrome ?

IHypothese genetigue: verifiee dans certains cas

Région chromosomique: ~ 200 genes
® 2 -3 genes
1 gene

Région chromosomique: ~ 100 genes
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Les recherches sur le MRKH (4)

Peut-on etendre I'hypothese genetique a tous les cas ?

- Cas isole avec anomalie chromosomique averee
- Cas familial avec anomalie chromosemigue averee

- Cas familiaux sans anomalie (avec les outils actuels)

Quelles sont les difficultés majeures; ?
- L expressivite variable et la penetrance incomplete

- Pouvolr expliguer chague cas
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LLes recherches sur le MRKH (5)

Que peuvent-elles apporter ?

B Mellleures connaissances aila recherche medicale
- mellleur diagnostic
- reconnaissance du MRKH
- conselll genetigue

B Des reponses aux personnes affectees par ce syndrome

B Des elements de reflexion et d'action pour la GPA

- Information
- diagnostic pre-implantatoire (a terme) ?
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L es recherches sur le MRKH

Merci a

Tous les medecins et chercheurs du reseau PRAM
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